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Opinión del  Tutor. 
El trabajo titulado “Caracterización clínica de los pacientes con el Síndrome de Russell 
Silver atendida en la consulta de genética del Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera. 
Enero 2010- Diciembre 2013”, realizado por las estudiantes de Medicina Gladys Arguello 
Fletes e Indira Balladares Aguilar, es muy importante desde el punto de vista del abordaje 
de una patología genética que cursa con talla baja de inicio prenatal, además de 
características fenotípicas y alteraciones estructurales en órganos que suelen presentarse en 
la población general de manera frecuente, por lo que muchas veces el diagnóstico no se 
establece de manera correcta, repercutiendo en el seguimiento y tratamiento adecuado de 
los pacientes. 
A pesar de tener una muestra relativamente pequeña de 12 pacientes, el estudio tiene y 
tendrá un impacto futuro en la sospecha y referencia adecuada a los servicios pediátricos de 
Genética y/o Endocrinología para su captación temprana.  Desde el punto de vista genético, 
como se menciona por las autoras en el trabajo, el SRS es muy complejo y existen varias 
formas de estudiar a los pacientes: detección de deleciones cromosómicas, análisis de 
metilación del ADN, secuenciación del gen, estudio de disomía uniparental, entre otros, sin 
embargo, en nuestro país, no contamos con las herramientas ni la metodología para realizar 
estos estudios, por lo que este trabajo nos servirá de base, para una futura colaboración 
internacional que nos permita realizar el estudio genético a nuestros pacientes y poder 
definir desde este punto de vista sus características genéticas. 
Quiero finalizar esta opinión, con dos frases recogidas del portal Europeo ORPHANET, 
que resumen la importancia de este trabajo: 
NO HAY ENFERMEDAD TAN RARA, QUE NO MEREZCA NUESTRA ATENCION 
LAS ENFERMEDADES RARAS SON RARAS, PERO LAS PERSONAS QUE 
PADECEN ENFERMEDADES RARAS, NO LO SON 
GERARDO MEJIA BALTODANO MËDICO PEDIATRA – ESPECIALISTA EN GENÉTICA 
 
Resumen Ejecutivo 
Se realizó un estudio de serie de casos, cuantitativo observacional, en el Hospital Manuel 
de Jesús Rivera en el período 2010-2013 de los pacientes con Síndrome Russell Silver. Con 
una muestra de 12 pacientes pediátricos con el objetivo de realizar la caracterización de las 
manifestaciones clínicas y orgánicas del síndrome en el paciente. 
Los resultados relevantes del estudio muestran que el 50% de las unidades de observación 
eran hombres y el 50% eran mujeres. El 91.7% tenían talla baja para su edad y el 75% 
presentaban asimetría corporal. Se puede decir que el fenotipo clínico principal incluye 
fascies pequeña, barbilla pequeña y puntiaguda, comisuras labiales hacia abajo, quinto dedo 
de la mano curvo e, hiperhidrosis lo cual concuerda con la literatura. 
 Se considera que con un amplio conocimiento de los rasgos fenotípicos propios del 
síndrome se puede hacer un diagnóstico clínico precoz lo que permitiría realizar 
intervenciones terapéuticas tempranas y lograr una atención integral al paciente para 
mejorar su desarrollo y su calidad de vida. A su vez crear bases de registro sobre esta 
patología que puedan ser fuentes de información disponibles en un futuro para realizar 
nuevos estudios de investigación. 
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Introducción 
El crecimiento y desarrollo de un individuo  es un fenómeno continuo que se inicia en el 
momento de la concepción y culmina al final de  la pubertad, período durante el cual se 
alcanza  la madurez en sus aspectos físico, psicosocial y reproductivo. 
En 1953, Henry Silver describió 2 casos clínicos caracterizados por retraso de 
crecimiento intrauterino, asimetría corporal y aumento de gonadotrofinas en orina. 
Durante los años siguientes se publicaron hasta 29 casos más con características 
similares, lo que llevó en 1964 a una clasificación de los síntomas en principales y 
secundarios.  
Así, para establecer el diagnóstico de síndrome de Silver, era necesaria la existencia de 
tres síntomas principales y al menos uno de los secundarios. Por otra parte Russell, en 
1954 en un estudio realizado en 5 pacientes, definió otro síndrome consistente en talla y 
peso bajo al nacimiento. Es en 1961 cuando Black dadas las evidentes similitudes entre 
ambos cuadros los reúne bajo el nombre de “síndrome de Russell-Silver”. 
En los últimos 10 años, el conocimiento de las formas de herencia no tradicional o no 
mendeliana, fundamentalmente mosaicismo e impronta genómica  ha empezado a 
aclarar el conocimiento de nuevos factores genéticos que determinan el crecimiento 
embrionario y fetal y por tanto es de apoyo fundamental en el diagnóstico de anomalías 
genéticas.  Posteriormente, se han descrito muchos casos en la literatura, y numerosos 
autores han propuesto nuevos criterios para establecer el diagnóstico de la enfermedad.  
Así, en 1999, Price et al consideraron como características más significativas la 
existencia de retraso de crecimiento intrauterino y posnatal, con perímetro craneal 
normal. 
El síndrome de Russell-Silver (SRS) trata de un fenotipo muy variable, para el cual los 
criterios diagnósticos han sido muy heterogéneos en los diferentes estudios. Asimismo, 
ha habido múltiples hallazgos genéticos en pacientes diagnosticados con SRS 
(alteraciones cromosómicas diversas y todos los modos de herencia mendeliana) y, en 
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general, no se han reproducido en otros pacientes. Es por esto que actualmente se 
encuentran casos de pacientes aun no diagnosticados. 
La incidencia es sumamente variable según la edad del diagnóstico y, en la experiencia, 
sería muy elevada si se considerara el diagnóstico de SRS en todo recién nacido con 
CIUR asimétrico grave que tiene una facies algo triangular o clinodactilia del quinto 
dedo. 
El SRS es un fenotipo y no un síndrome definido por una etiología común, de ahí la 
variabilidad en rasgos tan importantes como el crecimiento prenatal y posnatal, la 
asimetría o el desarrollo cognitivo,  pueden tener diferentes bases genéticas. 
El presente estudio se enfoca en aportar conocimientos científicos y establecer las 
principales características clínicas presentes en el síndrome de Russell Silver, a su vez 
conocer objetivamente a través de instrumentos  diagnósticos los cambios funcionales 
en el organismo para poder realizar la caracterización del síndrome, lo que permitirá 
fortalecer un mejor abordaje clínico y terapéutico del paciente con síndrome de Russell 
Silver. 
Trastornos genéticos son raramente estudiados en el medio, y además que carecemos de 
pruebas genéticas, ADN, y genómica, no se suele pensar en estos desde etapas 
tempranas del embarazo ni peri parto. 
Los programas de control de crecimiento y desarrollo no hacen énfasis en la detección 
de anomalías congénitas salvo los casos frecuentes como, Trisomía 21, Síndrome de 
Turner,  Acondroplasia, Distrofia Muscular de Duchenne, Síndrome de Klinefelter, 
Hemofilias. Sin embargo, el SRS ha sido muy poco identificado en dichos controles.  
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Antecedentes  
En el ámbito nacional no se dispone de estudios relacionados con el  Síndrome Russell 
Silver, a nivel internacional se han realizado pocos estudios de serie de casos, lo que se 
encuentra son presentaciones de casos ya que no solo es esporádica su presentación sino 
que también muchas veces no se realiza el diagnostico adecuadamente.  
En 1990 en Am J Med Genet, Duncan PA reportaron 7 pacientes con el síndrome de 
Silver- Russell (SRS) en dos familias de 3 generaciones. Tres pacientes en cada una de 
las familias tenían una maleza del lado izquierdo del cuerpo en comparación con el lado 
derecho normal. Los cursos clínicos fueron leves en comparación con la gravedad a 
veces se describe en casos esporádicos. Estos pacientes y una revisión de 190 casos SRS 
de la literatura mostraron que había 23 familias en el que 38 pacientes eran portadores 
de SRS. En 17 de las familias, varios parientes maternos tenían expresiones completas o 
parciales de la SRS. La mayoría de los pacientes SRS se han comunicado casos de 
forma esporádica ; sin embargo, de los 197 posteriormente analizados , el 19% tenía 
más de una persona afectada en una familia y diferentes modos de herencia podría haber 
sido responsable.  
Dos familias (8,7 %) tenían mutaciones dominantes espontáneas (gemelos) y la 
transmisión posible autosómica recesiva estuvo presente en 4 familias (17,4%). Debido 
a que ninguna transmisión de hombre a hombre no se ha documentado en las 21 
familias de la literatura y las dos familias que aquí se informan, la herencia dominante 
ligada al cromosoma X es una posibilidad en 17 familias (74%). Concluyeron que, 
aunque los sucesos esporádicos y heterogeneidad genética parecen estar implicados en 
el SRS, la herencia dominante puede ser un factor causal importante. 
Otro estudio realizado en 1994 por Lai KY, reviso las habilidades cognitivas de 
pacientes con Russell Silver. Se realizó una investigación de una muestra sustancial, 
utilizando las evaluaciones estandarizadas, en 20 niños y cinco niñas de 6,0 años a 11,8 
años. Pesos medios con desviación estándar de nacimiento fueron -2.65 (0.95 ) marca 
SD , corregidos para la gestación . En la evaluación de los niños tenían una edad media 
(± desviación estándar) de 8,8 (1,8) años y una altura media de -2,26 ( 1.5 ) marca SD. 
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Las pruebas de habilidades cognitivas incluyeron evaluaciones de la inteligencia 
general, la lectura y logros aritméticos, y una tarea de procesamiento cognitivo. La 
mayoría tenía algún grado de retraso en el desarrollo: media (DE) IQ escala completa 
fue de 86 ( 24 ); 32 % han calificado dentro de la gama de problemas de aprendizaje (es 
decir, CI < 70); 40 % estuviera leyendo al menos 24 meses por debajo de su edad 
cronológica. Circunferencia de la cabeza actual correlaciona altamente con el CI de 
escala completa. Las evaluaciones de las necesidades educativas especiales se habían 
completado en un 36% ; 48 % estaban recibiendo terapia del habla. Aproximadamente 
la mitad de los niños con el síndrome de Silver- Russell tiene un deterioro significativo 
de sus capacidades cognitivas. 
En 1999, S Price hizo una revaloración de cincuenta y siete sujetos que varían en edad 
desde 0,84 hasta 35,01 años, en los que el diagnóstico del SRS se había considerado 
definitivo o probable, se volvieron a evaluar en un estudio clínico y molecular 
combinado por un solo observador (SMP) .En 50 pacientes los hallazgos clínicos 
cumplieron con una definición muy amplia de SRS. Hallazgos adicionales notables 
incluyeron camptodactilia generalizada observada en 11 (22 %) , muchos de ellos con 
artrogriposis distal. Trece de los 25 hombres requirieron cirugía genital para 
condiciones como la hipospadia y hernia inguinal. Catorce (36,8 %) sujetos por encima 
de la edad escolar han recibido una declaración de las necesidades educativas 
especiales. El análisis genético molecular se realizó en 42 sujetos y ha identificado la 
disomía uniparental materna del cromosoma 7 en cuatro. El fenotipo fue en general más 
suave con un peso al nacer de un paciente por encima y tres por debajo de -2 DE de la 
media. Dos hijos tenían rasgos clásicos dismórficos faciales, y dos tenían un fenotipo 
facial leve. De importancia para el posible mecanismo molecular que subyace a esta 
condición, ninguno de los cuatro pacientes disómicas tenía asimetría significativa. 
En 2001, Am Martinez Nogueiras y col. Reportan un caso en el Hospital de Sao 
Marcos. Braga. Portugal.  El caso clínico que se describe corresponde a un lactante 
varón de 9 meses de edad, sin antecedentes familiares de interés, que en el momento del 
nacimiento presenta una somatometría adecuada a la edad gestacional (peso y estatura 
en el P 25-50), y macrocefalia relativa debido a desproporción craneofacial. En la 
exploración se observa una cara pequeña de aspecto triangular, frente prominente, 
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escleróticas azules, labios finos, comisuras bucales dirigidas hacia abajo, 
retromicrognatia, clinodactilia del quinto dedo de ambas manos y asimetría en la 
longitud y perímetro de las 4extremidades con crecimiento a favor del brazo derecho y 
la pierna izquierda. Desde el nacimiento presentó retraso de crecimiento (peso y talla 
inferior al P5), y el perímetro cefálico se mantuvo en el P90. El desarrollo psicomotor (a 
los 9 meses), era adecuado a la edad, según la escala de Sheridan. Este cuadro clínico 
corresponde a un síndrome de Russell-Silver destacando como aspectos diferenciadores 
en nuestro paciente la asimetría corporal cruzada y la ausencia de retraso de crecimiento 
intrauterino. 
En 2007 en Bolivia reportan un caso de gemelas monocigotas, donde una de ellas está 
afectada por el Síndrome Russell Silver, lactante femenina de 15 meses de edad que fue 
admitida por emergencias del hospital Centro Pediátrico Albina R. de Patiño. 
Cochabamba, Bolivia por un cuadro de diarrea aguda y deshidratación moderada. 
Paciente producto de la primera gestación de un embarazo gemelar monocigoto, 
obtenido por cesárea a las 39 semanas de gestación, sin ninguna complicación ni 
antecedente de importancia durante el embarazo. No tiene antecedentes patológicos 
durante el transcurso de su infancia. Nació con un peso de 2100gr (<p10), talla 42 cm 
(p10) y perímetro cefálico 33cm (p50). La hermana gemela nació con un peso de 
3100gramos (>p50), talla 48 cm (p75) y un perímetro cefálico de 34 cm (>p50).  
Al examen físico de ingreso destaco un peso de 6220gramos, talla 67.5cm y perímetro 
cefálico de 45cm, datos compatibles con un retraso pondoestatural, correspondiendo 
antropométricamente a una desnutrición de segundo grado; esto en divergencia con la 
antropometría de la hermana gemela que presenta un crecimiento y desarrollo normal; 
llama la atención la asimetría corporal, presentando el lado izquierdo del cuerpo con 
extremidades de menor longitud y diámetro que el lado contralateral. Miembros 
inferiores con diferencia de 1.8cm y miembros superiores de 1.3cm medidos con 
radiología. Clinodactilia en quinta falange de ambas manos. En cara las comisuras 
labiales están dirigidas hacia abajo, frente prominente, implantación baja de orejas, 
moderada micrognatia y mancha salmonada en región inter ciliar. Se ha señalado la 
existencia de casos similares gemelares, lo que lleva a la duda si este es un síndrome 
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puramente genético o la simple mutación o alteración genética natural o aleatoria que 
lleve a las manifestaciones del síndrome.  
En el 2011, reportan un caso en Bolivia los Drs. Jhony Perez Valverde y Carla Córdova 
Arce Se trata de un paciente masculino de 5 años y 8 meses de edad, que fue producto 
de una segunda gestación, parto hospitalario, Nació prematuro a los 7 meses con baja 
talla identificada por una ecografía prenatal y bajo peso de nacimiento (1.300 gr). 
Antecedentes familiares: segundo hijo de padres jóvenes, sanos, madre de 31 años y 
padre de 30 años de edad, un hermano de 9 años aparentemente sano. 
Antecedentes mórbidos: el crecimiento posnatal fue lento y escaso, se le diagnosticó 
desnutrición proteico calórica severa por lo que está en tratamiento nutricional. Fue 
valorado por cardiología y se detectó un defecto del tabique interauricular, sin 
traducción hemodinámica. Fue valorado por genética, tiene un cariotipo 46 xy y se 
descartó causas cromosómicas para el fenotipo Silver Russel. Recibe hormona de 
crecimiento desde hace dos años. 
Al examen físico actual destaca: paciente con talla baja para la edad con moderada 
hipotonía generalizada, asimetría corporal dada por hemihipertrofia izquierda, 
clinodactilia de meñiques, macrocefalia, frente amplia, cara pequeña de contorno 
triangular con vértice inferior, labios finos alargados, comisuras bucales descendentes, 
mejillas planas, micrognatia. 
En el 2012, se presenta caso en Cuba en Policlínico Centro Santi Spiritus, fue el primer 
caso reportado en ese centro, por la Dra. Yadira Cirera Díaz y col. Paciente de dos años 
de edad, masculino producto de una primera gestación, hijo de un matrimonio no 
consanguíneo, ambos padres adolescentes, sin antecedentes patológicos familiares ni 
personales de importancia y en sus antecedentes prenatales no se recogió exposición a 
teratógenos. Nacido de un parto pre término a las 35 semanas de gestación, atendida en 
medio hospitalario con peso 1500 g, talla 41 cm y circunferencia torácica de 33 cm 
todas por debajo del 3 percentil para su edad gestacional. Prenatalmente se diagnosticó 
un crecimiento intrauterino retardo. Desde su nacimiento se observó desproporción 
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entre el tamaño de la cabeza y las extremidades, a los 5 meses el peso era de 5.000 g (< 
P3), la talla de 57 cm (< P3) y el perímetro craneal de 45 cm (P90). Por la 
desproporción entre la circunferencia cefálica y las demás dimensiones corporales fue 
valorado por neurología, realizándose un ultrasonido transfontanelar con resultados 
negativos, un TAC de cráneo descartando hidrocefalia y por el servicio de genética 
donde se le realizó estudio cromosómico informando cariotipo con resultado normal. Se 
realizó una historia clínica detallada bajo consentimiento informado de los padres y 
cumpliendo los principios de ética médica, donde al examen físico se detectó la 
desproporción craneofacial, con una cara pequeña y triangular , frente prominente , 
abombada amplia, hipertelorismo ocular, ojos en forma almendrada , orejas de 
implantación baja, labios finos, comisuras bucales dirigidas hacia abajo, clinodactilia 
del quinto dedo de ambas manos, asimetría corporal con hemihipertrofia izquierda, 
tórax con poco desarrollo muscular, músculos torácicos hipoplásicos que dificultan la 
respiración, mamas asimétricas. Sistema nervioso central: intelecto conservado, con 
adecuado desarrollo psicomotor para su edad. Las manifestaciones clínicas descritas 
anteriormente llevaron al diagnostico clínico de el síndrome de Russell Silver. Al 
analizar su genealogía familiar no se identificó ningún tipo de patrón de herencia, 
considerando su aparición como un caso esporádico ya que no existían otros familiares 
con signos clínicos compatibles con el síndrome.  
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Justificación 
Este estudio investigativo se decide realizar dado el gran impacto que tiene el Síndrome 
de Russell Silver en el desarrollo de los pacientes pediátricos a pesar de ser un síndrome 
esporádico a como se describe en la literatura. No se dispone de fuentes de registro 
sobre el diagnostico y el abordaje integral de los pacientes en la comunidad médica 
nacional. 
A pesar de que su prevalencia es baja de 1 en 100,000 según la literatura, muchos casos 
pasan desapercibidos o son mal diagnosticados. Se confunden con rasgos propios de sus 
familias como lo es la estatura baja, o simplemente se asume que su talla y peso bajo, y 
afectación en su crecimiento y desarrollo es por el nivel socioeconómico de los 
pacientes, y la dieta que llevan la mayoría de los nicaragüenses. Si bien es cierto que la 
principal causa de que un alto porcentaje de los niños con percentiles de baja talla y bajo 
peso es por la mala nutrición, al conocer sobre este síndrome y sus manifestaciones 
clínicas se podría hacer correctamente el diagnóstico diferencial, y así referir a las 
especialidades necesarias para su valoración y manejo. 
Si se hace un diagnóstico adecuado y temprano aunque no sea por un especialista en la 
materia, un genetista, o un pediatra, pero si por un personal de la salud debidamente 
entrenado, se podría realizar una intervención precoz, de tal forma que el paciente tenga 
una oportunidad de mejorar en su crecimiento y desarrollo y posteriormente sobrellevar 
una vida dentro de los limites aceptados en la sociedad. 
Con este trabajo, lo que se pretende es dar a conocer las características clínicas de los 
pacientes con Síndrome Russell Silver, porque es lo que se necesita en un 95% para 
realizar el diagnóstico certero. A su vez proponer un esquema de valoración integral de 
los pacientes diagnosticados con el propósito de mejorar la calidad de vida de los 
mismos y un mejor entendimiento del problema para las familias de los  pacientes 
afectados.  
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Planteamiento del Problema: 
¿Cuál es la caracterización clínica de los pacientes con Síndrome Russell Silver 
atendidos en la consulta de genética del Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera en 
Enero 2010- Diciembre 2013?. 
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Objetivo general:  
Caracterizar hallazgos clínicos de los pacientes con Síndrome de Russell Silver 
atendidos en la consulta de genética del Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera “La 
Mascota” en el período Enero 2010- Diciembre 2013. 
 
Objetivos específicos: 
 
1) Describir las características demográficas de los pacientes.  
 
2) Describir el fenotipo  de los pacientes.  
 
3) Valorar las características funcionales de sistemas de órganos afectados. 
 
4) Valorar el desarrollo motor de los pacientes.  
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Marco Teórico 
El Síndrome de Silver- Russell fue descrito por  Henry Silver en 1953 por primera vez  
en dos niños pequeños al nacimiento con retraso en el desarrollo y asimetría corporal. 
Un año después Russell publicó una serie de 5 pacientes similares con alteraciones 
faciales de frente amplia, cara pequeña y boca de labios finos con comisuras  hacia 
abajo. Patrón que acuñó bajo el nombre de “Síndrome de Silver-Russell” y 
posteriormente Price delineó los criterios diagnósticos: peso al nacimiento menor en dos 
desviaciones estándar, pobre crecimiento postnatal, perímetro cefálico conservado, 
asimetría corporal y dimorfismo facial clásico. 
Los criterios diagnósticos de este trastorno son inconsistentes, y la mayoría refleja su 
heterogeneidad etiológica aunque caracterización clínica es muy específica del 
síndrome. 
Entre las alteraciones tenemos anomalías del crecimiento y ósea, siendo las 
características principales son la estatura baja de inicio prenatal; desarrollo óseo 
inmaduro en la primera y segunda infancia, con cierre tardío de la fontanela anterior; 
asimetría, sobre todo de las extremidades; meñique corto o incurvado. 
Las características faciales incluyen facies pequeña y triangular, con prominencia 
frontal y un perímetro craneal normal lo cual se considera en ocasiones una 
macrocefalia relativa las comisuras labiales vueltas hacia abajo; en la primera infancia 
las escleróticas son, a veces, azuladas; y hay presencia de micrognatia. 
En la piel puede encontrarse manchas café con leche que son generalmente de bordes 
definidos y sin elevaciones según las describe Silver y el estudio de Gorlin en sus 
seminarios pediátricos. 
 Hay tendencia a la sudoración excesiva, especialmente en la cabeza y la zona superior 
del tronco (durante la infancia) por lo cual también una predisposición a la 
hipoglucemia en ayunas desde los 10 meses hasta los 2-3 años de edad. 
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También se describen anomalías ocasionales que han sido descritas como retraso del 
desarrollo; sindactilia de los dedos del pie segundo y tercero; camptodactilia; 
deformidad de Sprengel; anomalía renal; válvulas uretrales posteriores; hipospadias; 
hernia inguinal; defectos cardíacos; neoplasias malignas (craneofaringioma, seminoma 
testicular, carcinoma Hepatocelular y tumor de Wilms); también anomalías 
gastrointestinales (reflujo gastroesofágico, esofagitis y aversión a los alimentos); 
deficiencia de hormona del crecimiento. 
En la primera infancia, los pacientes suelen ser delgados y con bajo peso en relación con 
la estatura. Al final de la infancia, y especialmente en la adolescencia, tienden a mejorar 
gradualmente en peso y en aspecto. Por lo tanto, el paciente adulto afectado tiene un 
aspecto más “normal” que el niño. La estatura final puede llegar a los 152 cm.  
En la infancia los pacientes tienden a presentar debilidad, dificultades para la 
alimentación y lentitud en el progreso motor. Aproximadamente, un tercio de los 
pacientes muestra dificultad para el aprendizaje. Debido a la facies pequeña, la zona 
superior de la cara puede parecer grande, aun con un perímetro craneal normal. Este 
aspecto, junto a las fontanelas relativamente grandes que presentan estos niños en la 
primera infancia, da en ocasiones una falsa impresión de hidrocefalia (que realmente no 
presentan). Desde los 6 meses a los 3 años (el período de mayor predisposición a la 
hipoglucemia en ayunas), deben asegurarse las ingestiones frecuentes y una toma 
adecuada de glucosa. Si la velocidad de crecimiento alcanza un valor meta, hay que 
descartar una deficiencia de hormona del crecimiento. 
La frecuencia de presentación es uno por cada 100.000 nacidos vivos, afecta igual a 
ambos sexos .La etiología de este trastorno es desconocida. La mayoría de los casos son 
esporádicos, la aparición de casos familiares ha sugerido la posibilidad de transmisión 
hereditaria, asociándose en ocasiones a alteraciones cromosómicas. 
Un genotipo es el estado de un gen específico en un lugar específico en un cromosoma 
específico. Por lo tanto, un genotipo anormal significa que ha habido una alteración 
específica, tal como una delección, duplicación, inserción, sustitución o error impronta 
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en el código de un gen específico situado en un sitio específico en el código genético de 
un individuo. 
Desde nuestro genotipo es responsable de nuestro fenotipo, genotipo anormal resulta en  
fenotipos anormales. Si asumimos varios genotipos para el Síndrome de Russell-Silver, 
entonces no es de extrañar en una variedad de fenotipos. Vemos esto como una razón de 
la marcada variabilidad en el grupo de pacientes que se considera que tienen el 
síndrome de Russell-Silver (RSS). Pero decidir qué niño se considera que tienen el 
síndrome de Russell-Silver no es siempre fácil. Cuando más se sabe acerca de la 
genética del SRS encontraremos que algunos pacientes fueron incluidos 
incorrectamente mientras que otros fueron excluidos incorrectamente. 
 En algunos casos se debe a una mutación, heredada como un rasgo autosómico 
dominante y muy excepcionalmente recesivo, y una forma rara heredada como un rasgo 
genético dominante ligado al cromosoma X. Es importante establecer el diagnóstico lo 
más temprano posible, para instaurar medidas terapéuticas ante los efectos neonatales 
que se presentan, así como consejo genético en aquellos casos con sospecha de patrón 
hereditario. 
En una investigación realizada en familias portadores se presento  en 7 pacientes con el 
síndrome de Silver-Russell (SRS) en dos tres generaciones familiares. Tres pacientes en 
cada una de las familias tenían una maleza del lado izquierdo del cuerpo en 
comparación con el lado derecho normal. Los cursos clínicos fueron leves en 
comparación con la gravedad que se describe a veces en casos esporádicos. Estos 
pacientes y una revisión de 190 casos SRS de la literatura mostraron que había 23 
familias en las que 38 pacientes habían expresado completamente SRS. En 17 de las 
familias, varios parientes maternos tenían expresiones completas o parciales del SRS. 
La mayoría de los pacientes SRS se ha informado que ocurren esporádicamente, sin 
embargo, de los 197 casos analizados, el 19% tenía más de una persona afectada en una 
familia y diferentes modos de herencia podría haber sido responsable. Dos familias 
(8,7%) tenían mutaciones espontáneas dominantes (gemelos) y la posible transmisión 
autosómico recesiva estuvo presente en 4 familias (17,4%). Debido a que ninguna 
transmisión de varón a varón ha sido documentado en las 21 familias de la literatura y 
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las dos familias se informó aquí, herencia ligada al cromosoma X dominante es una 
posibilidad en 17 familias (74%). 
 
Así pues, aunque las apariciones esporádicas y la heterogeneidad genética parecen estar 
implicados en el SRS, la herencia dominante puede ser un factor causal importante. Un 
aspecto interesante e importante del síndrome de Russell-Silver es su variación en el 
fenotipo. En este contexto, un fenotipo es el conjunto de características físicas y las 
anomalías encontradas en un paciente que se atribuyen expresamente a síndrome de 
Russell-Silver. Algunas personas con el síndrome de Russell-Silver tienen muchos 
rasgos, pues, un fenotipo grave, mientras que otros tienen rasgos muy pocos, por lo 
tanto, un fenotipo leve. Cuando se describió por primera vez, el síndrome de Russell-
Silver no se pensaba que era un trastorno genético debido a que recurrió en las familias 
rara vez, y si se repetía, su patrón de transmisión no siguió un modo consistente 
genético de la herencia. Comprensiones más recientes de los mecanismos genéticos han 
llevado a los científicos a la conclusión de que el síndrome de Russell-Silver es genético 
Los científicos creen ahora que el fenotipo RSS está asociado con más de un genotipo. 
 
Al igual que la variedad de manifestaciones en la  presentación clínica, en el SRS existe 
un amplio espectro de mutaciones y alteraciones en las bases genéticas que justifican la 
aparición de este síndrome. Se ha asociado con diversas alteraciones cromosómicas: 
cariotipo 47XXX 9, translocaciones 17;20 y 1;17; deleciones: 8q11-q13 y  17q22-q24, 
delección del brazo corto  del cromosoma 18 y mosaicos trisomía 18/normal o 
triploidía/normal. Los autores calculan que el 35% de las personas con SRS presentan  
defectos de impronta 11p15 como resultado de epimutación de duplicación ICR1 
materna de 11p15. También la pérdida de metilación paterna en el H19-IGF2 (ICR1) 
puede ser la causa subyacente en un número importante de casos de SRS 
 
Varios estudios han demostrado, en aproximadamente el 10 % de los pacientes, la 
existencia de una disomía uniparental  materna del cromosoma 75, por lo que se pensó 
en la posibilidad de que una mutación en un gen de dicho cromosoma fuese responsable 
de las características fenotípicas de la enfermedad. La aplicación posterior de técnicas 
genéticas de alta resolución ha identificado un gen candidato (GRB10) en una pequeña 
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duplicación submicroscópica en 7p11.2-p13, comprobando su efecto supresor en el 
crecimiento. Desde la aparición de la genética molecular, la aplicación de sus técnicas 
ha permitido el diagnóstico  de certeza de considerables casos de SRS que por su amplio 
espectro de manifestaciones clínicas hacía de este síndrome una patología de difícil 
diagnóstico clínico. Genéticamente presentan aberraciones estructurales afectando 
numerosos cromosomas pero solamente 7,11 y 17 fueron involucrados de forma 
consistente en el síndrome de Silver-Russell.   
Las aberraciones del cromosoma 7 incluyendo la duplicación de 7p11.2p13 han sido 
identificadas en varios individuos con SSR. La primera evidencia de este hecho se baso 
en la disomía materna del cromosoma 7, esto fue altamente relacionado con el retardo 
del crecimiento, también existe evidencia de la participación de 7q31 en las alteraciones 
del crecimiento. La primera evidencia de la alteración del cromosoma 11, fue la 
identificación de la duplicación materna 11p15, esto se asocio a la presentación de 
hemihipoplasia de estos pacientes sin embargo su identificación no es posible en un 
50% de los casos. 
El diagnóstico del síndrome de Russell-Silver sigue siendo una cuestión de criterio por 
parte de un médico porque no existe una prueba definitiva de que el laboratorio puede 
responder sí o no en un caso concreto. Generalmente, los médicos basan su diagnóstico 
en los hallazgos clínicos característicos, que constituyen el fenotipo RSS. Es fácil de 
diagnosticar el fenotipo RSS .Un niño pequeño para la edad gestacional, sin embargo, 
que carece de recuperación del crecimiento, tiene bajo peso para la talla, tamaño de la 
cabeza normal para la edad, y pocos, si los hay, características que lo convierten en un 
aspecto diferente, es mucho más difícil de clasificar. 
Este síndrome se considera que sus manifestaciones prenatales como es el retraso del 
crecimiento intrauterino podría contribuir al diagnostico postnatal si se toma en cuenta 
como un diagnostico diferencial entre todas las patologías causantes de retraso del 
crecimiento. Sin embargo actualmente existen limitaciones en la evaluación prenatal 
desde el punto de vista tanto tecnológico como en la capacitación de los especialistas 
ante un embarazo que cursa con retraso del crecimiento intrauterino. Si bien es cierto 
existen múltiples etiologías del RCIU en pocas ocasiones se sospecha que su causa sea 
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síndrome de Russel Silver. Hay métodos de evaluación prenatal los cuales no son 
específicos de dicho síndrome sin embargo su utilización de forma rutinaria podría 
contribuir a facilitar el diagnóstico al nacimiento en conjunto con las características 
clínicas particulares. 
Todo embarazo está expuesto a sufrir complicaciones. Sin embargo, existen ciertos 
datos anamnésicos que modifican la posibilidad de presentar problemas específicos que 
en el caso de alteraciones cromosómicas abarca: edad materna, antecedentes de 
embarazo previo afectado por cromosopatías, raza y marcadores ultrasonográficos. En 
los pacientes con síndrome Russel Silver los huesos largos son cortos, mientras que las 
medidas de la cabeza se encuentran dentro del rango normal. La longitud del fémur (FL) 
es la medida entre los centros de osificación distal y proximal de la diáfisis femoral. 
Esta es una de las mediciones de biometría fetales, que se mide puede medirse durante 
el segundo trimestre de exploración de rutina. El sello distintivo para el diagnóstico de 
síndrome de Silver-Russell es la demostración de la longitud del miembro, asimetría, lo 
cual es inusual en otras condiciones. Sin embargo aunque es una opción diagnostica no 
se cuenta con pruebas específicas para confirmar el diagnóstico en el período prenatal 
pero la sospecha por ultrasonido mas las características clínicas presentadas al 
nacimiento confirmarían el diagnostico.  
Entre las estrategias de experimentación en futuro se describen ensayos de 
secuenciación y ensayo de metilación de próxima generación basada en chips los cuales 
sería de utilidad para el diagnóstico definitivo de los casos SRS en la evaluación 
prenatal. Su tratamiento integral contribuye a un mejor crecimiento y desarrollo del 
paciente. El tratamiento con IGF-II tiene un papel fundamental en el crecimiento fetal, 
siendo predominantemente expresado paternalmente en la placenta durante el período 
prenatal. Después del nacimiento, los niveles de IGF-II se producen principalmente en 
el hígado donde IGF2 de impresión está relajado. IGF-II también puede permanecer 
baja en los tejidos después del nacimiento a pesar de los niveles normales en suero de 
IGF-II. El sello distintivo de SRS es la baja estatura. El peso al nacer de los lactantes 
afectados suele ser dos o más debajo de la media, y el crecimiento postnatal dos o más 
debajo de la media para la longitud o altura. El crecimiento en los tres primeros años de 
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vida es lento, y desde este punto se mantiene paralela a la curva, pero por debajo del 
tercer percentil.  La estatura adulta promedio alcanzado, sin terapia de GH, es 151,2 cm 
en hombres y 139,9 cm en las mujeres, también tienen características de pulsatilidad de 
hormona de crecimiento anormal, ausencia de crecimiento de recuperación después de 
la terapia de la hormona del crecimiento y el progreso inadecuado de la edad ósea 
durante los años de la niñez media. 
Anomalías de la secreción de la hormona del crecimiento espontáneas y respuestas 
subnormales a la estimulación de la hormona del crecimiento se han reportado en un 
número significativo de niños con SRS. Un posible mecanismo evidente a partir de un 
estudio previo es que el aumento de IGFBP - 3 en niños con 11p15 - SRS, en respuesta 
a la terapia con GH, fue más pronunciado que el aumento de IGF-I , lo que indica una 
desordenada regulación del factor de crecimiento y su proteína de unión importante. El 
impacto de la terapia con hormona del crecimiento en el SRS ha sido conocido para 
mejorar significativamente el crecimiento y la estatura final en casos RCIU 
independientemente de la etiología subyacente. Se considera iniciar terapia de 
reemplazo en un niño con SRS que no haya adquirido una adecuada recuperación del 
crecimiento a la edad de 2 años. En particular los niños con SRS se han beneficiado de 
la administración de suplementos de hormona de crecimiento , incluso en ausencia de la 
deficiencia de la hormona de crecimiento  incluyendo la aceleración importante de 
crecimiento, una mejor altura final y un ritmo de crecimiento normal después de la 
discontinuación de la terapia de hormona de crecimiento. Un estudio reciente de la 
altura final de 26 niños con SRS tratados con hormona de crecimiento a largo plazo, 
mostró una mejora significativa en el crecimiento con una altura final de -1,3. Un mayor 
incremento en la talla final se observó en aquellos pacientes con alturas más bajas al 
inicio del tratamiento. 
Por todo lo anterior descrito se debe tomar acciones positivas para mejorar la condición 
de vida de estos pacientes, incluir programas de educación a los familiares con pacientes 
afectados y a su vez promover el abordaje integral incluyendo diversos tipos de 
especialidades, si bien es cierto es un síndrome genético raro, si se dispone de 
poblaciones afectadas por el mismo las cuales necesitan un respaldo médico y social. 
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Diseño Metodológico  
Tipo de estudio 
Cuantitativo observacional, serie de casos. 
Área de estudio 
Consulta  externa del servicio de Genética del Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera.  
Período  
Enero 2010- Diciembre 2013 
Población de estudio  
Doce pacientes atendidos por consulta externa en el servicio de genética con el 
diagnóstico de Síndrome de Russell Silver en el Hospital Manuelde Jesús Rivera. 
Criterios de inclusión 
Pacientes pediátricos con Síndrome Russell Silver 
Pacientes con afectación de más de 1 órgano a causa del síndrome. 
Criterios de exclusión   
Pacientes no pediátricos con síndrome Russell Silver  
Tipo de muestreo: por conveniencia. 
Obtención de Información y fuente de información 
Revisión del expediente clínico 
Examen físico y estudios complementarios del paciente 
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Técnica de obtención de la información /Instrumento de obtención de la 
información/Procesamiento y análisis de datos  
Para la realización del siguiente trabajo el procesamiento de los datos se hizo con el 
programa Microsoft Office Excel 2007 y se realizó un análisis estadístico por medio del 
SPSS (IBM SPSS Statistics 19). Con levantado y texto en Microsoft Office Word 2007. 
Obtención de la información se realizo mediante observación y encuesta. 
Estadísticas descriptivas utilizadas son: frecuencia y porcentaje. 
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Objetivo 1:características socio-demográficas de los pacientes. 
 
Variable Definición Indicador Valor 
Edad Periodos del 
desarrollo en la 
edad pediátrica. 
Periodo del 
desarrollo 
Lactante 
Preescolar 
Escolar 
Adolescencia 
temprana. 
Sexo Se refiere a las 
características 
biológicas y 
fisiológicas que 
definen a hombres 
y mujeres 
Fenotipo Hombre 
Mujer 
Procedencia punto de origen de 
una persona 
origen Urbana 
Rural 
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Objetivo 2: Describir el fenotipo de los pacientes. 
 
Variable Definición Indicador Valor 
Talla Baja Retraso en el crecimiento de 
acuerdo a su periodo del 
desarrollo 
 
Presencia 
Si 
No  
Asimetría 
corporal 
Brazos y piernas de largo 
diferente. 
 
 
Presencia 
Si 
No 
Pubertad 
precoz 
Aparición de caracteres 
sexuales secundarios 
a una edad no fisiológica 
Antes de los 8 años en niñas y 
antes de los 9 años en niños. 
 
 
Presencia 
 
Si 
No 
 
Cara triangular Forma característica del rostro 
de forma triangular 
 
Presencia 
Si 
No 
Cara pequeña Cara de menor tamaño en 
relación al resto del cuerpo 
 
Presencia 
Si 
No 
Barbilla Parte anatómica que forma 
parte del rostro. 
Pequeña y 
puntiaguda 
 
Si 
No 
Frente Parte anatómica frontal que 
forma parte de la cabeza 
Frontal 
prominente 
 Si 
No 
Escleróticas Parte anatómica del ojo Esclera azulada Si 
No 
Boca pequeña Boca disminuida de tamaño en 
relación a los límites normales 
 
Presencia 
Si 
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bucales. No 
Comisuras 
bucales hacia 
abajo 
Comisuras labiales dirigidas 
en dirección hacia abajo 
 
Presencia 
Si 
No 
Mandíbula.  
Déficit del desarrollo maxilar 
transversal. 
Micrognatia Si 
No 
Dientes Malformaciones dentarias son 
posiciones que alteran de la 
posición dentaria ideal del 
arco dental tales como: dientes 
volteados, inclinados o 
malformaciones completas. 
 
    Presencia 
 
Si 
No 
Clinodactilia Desviaciones de los dedos en 
el plano transverso. 
 
 
      Tipo 
Si 
No 
 
Braquidactilia 
 
Dedos desproporcionadamente 
cortos tanto en manos como en 
pies. 
 
 
 
       Tipo 
 
Si 
No 
Sindactilia 
. 
Fusión congénita de dos o más 
dedos entre sí. 
Tipo Si 
No 
Quinto dedo la 
mano curvo o 
corto 
Incurvación del quinto dedo de 
la mano 
Tipo SI 
No 
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.Objetivo 3. Valorar las características funcionales de sistemas de órganos 
afectados(cardiológico y renal) 
Variable Definición Indicador valor 
Comunicación 
interventricular 
Cierre incompleto del tabique 
interventricular lo que 
permite la comunicación libre 
entre ambos ventrículos. 
Ecocardiograma Presente 
ausente 
Prolapso mitral Valvulopatía caracterizada 
por el desplazamiento de una 
valva anormalmente 
engrosada de la válvula 
mitral, por lo general, una 
protrusión cóncava hacia la 
cámara del atrio 
izquierdo durante la sístole 
Ecocardiograma Presente 
Ausente 
Manchas café 
con leche 
Cambios de coloración 
hiperpigmentadas. 
De color marrón claro o 
bronceado que se parece “al 
café con leche” en recién 
nacidos se observan en la 
región glútea; en niños 
mayores las manchas café con 
leche predominan en el tronco. 
 
 
Presencia 
 
 
 
 
 
 
 
 
Si 
No 
 
 
 
 
 
 
 
Hiperhidrosis Sudoración excesiva Observación Si- 
No 
Macrocefalia 
relativa 
Tamaño de la cabeza 
aumentada en relación con el 
resto del cuerpo. 
 
Observación 
Si 
No 
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Estenosis 
aórtica 
Valvulopatía caracterizada 
por el estrechamiento 
anormal del orificio de la 
válvula aórtica del corazón. 
Ecocardiograma Presente 
Ausente 
Insuficiencia 
pulmonar leve 
Valvulopatía caracterizada 
porque la válvula 
pulmonar no es lo 
suficientemente fuerte como 
para evitar el reflujo hacia el 
ventrículo derecho. 
Ecocardiograma Presente 
Ausente 
Agenesia renal 
Ausencia de 1 o ambos 
riñones. 
Ultrasonido renal Presente 
Ausente 
Pielectasia renal 
Dilatación de la pelvis renal Ultrasonido renal Presente 
Ausente 
 
 
Objetivo 4.  Valorar el desarrollo motor de los pacientes. 
 
 
 
 
 
Variable Definición Indicador valor 
Disartria Retraso en la 
adquisición del 
lenguaje. 
Antecedentes Presente 
Ausente 
Hipotonía 
muscular 
Disminución del tono 
muscular. 
Antecedentes Presente 
Ausente 
Masticación Trastornos odificultad 
para masticar 
Antecedentes 
 
Presente 
Ausente 
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Plan de Análisis: Univariado 
Edad 
Sexo 
Procedencia 
Talla Baja 
Asimetría corporal 
Pubertad precoz 
Cara triangular 
Cara pequeña 
Barbilla 
Frente 
Esclerótica 
Boca pequeña 
Comisuras bucales hacia abajo 
Mandíbula 
Dientes 
Clinodactilia 
Braquidactilia 
Sindactilia 
Quinto dedo de la mano corto o curvo 
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Manchas café con leche 
Hiperhidrosis 
Macrocefalia relativa 
Comunicación interventricular 
Prolapso mitral 
Estenosis aórtica 
Insuficiencia pulmonar leve 
Agenesia renal 
Pielectasia renal 
Disartria 
Hipotonía 
Masticación 
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Aspectos éticos. 
El presente estudio es de carácter investigativo docente, y no constituye un perjuicio 
para la niñez que participa de este. Los datos obtenidos fueron manejados con ética y 
sigilo y se garantiza el anonimato de los participantes. 
Esta investigación cuenta con el permiso de las autoridades hospitalarias para su 
realización.  
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Resultados 
 El estudio se realizó en el Hospital Manuel de Jesús Rivera en  12 pacientes con 
diagnóstico de síndrome de Russell Silver atendidos en la consulta externa de genética 
en el periodo Enero 2010 - Diciembre 2013, se encontraron 6 pacientes 
correspondientes al sexo masculino y 6 al sexo femenino que corresponden al  50% 
respectivamente. 
Según la distribución en los periodos de desarrollo se encontró un 58.3% a  escolares 
(7), 25% correspondiente a lactantes (3), 8.3% a preescolar (1), y 8.3% a adolescente 
(1). Con respecto a la procedencia 50%correspondiente a pacientes de procedencia rural 
(6)y 50%de procedencia urbana (6). Tabla No. 1 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Tabla No.1.  
Características Demográficas de los pacientes con Russell Silver en el 
Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera.  
2010-2013 
Edad Frecuencia Porcentaje 
Lactante 3 25% 
Preescolar 1 8,30% 
Escolar 7 58,30% 
Adolescencia Temprana 
1 8,30% 
Procedencia   
Rural 6 50% 
Urbana 6 50% 
Sexo   
Hombre 6 50% 
Mujer 6 50% 
n=12  
Fuente: Expediente Clínico 
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Dentro de las características clínicas que conforman el fenotipo de los 12 pacientes 
estudiados se encontró que 91.7% son talla baja (11) y 8.3% parapaciente con talla 
adecuada para la edad (1). 
 
 
 
 
 
 
Se reportan75% que corresponde a pacientes con asimetría corporal (9) y 25%pacientes  
sin  asimetría (3).  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Fuente: Tabla No. 3 
Fuente: Tabla No. 2 
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Un 1.7% pacientes con pubertad precoz (5) y 58.3% con desarrollo adecuado para su 
edad (7).  
 
 
 
 
 
 
 
 
Con cara pequeña 58% de los  pacientes (7) y 41.7% no afectados (5).  Con cara 
triangular un 66.7% de los pacientes (8)y un 33.3% sin este rasgo (4).Un 25%de los 
pacientes con macrocefalia relativa (3) y un 75% sin este rasgo (9).  
Un 83.3% de los pacientes con barbilla puntiaguda y pequeña (10) y un 16.2%  
pacientes sin el rasgo (2). Un 41.7%para pacientes con frente prominente (5) yun 58.3% 
de los pacientes sin este rasgo (7). Con esclera azulada un 8.3% de los pacientes (1).  
Un 83.3% de los pacientes con boca pequeña (10)y un 16.7% de los pacientes sin este 
rasgo (2). Un 66.7% de los pacientes con comisuras labiales hacia abajo (8).Un 33.3% 
para pacientes con micrognatia (4) y un 66.7% no afectados (8). 
Un 50% para pacientes con dientes volteados o inclinados (6)y un 50% no afectados (6). 
Fuente: Tabla No. 4 
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Se encontró un 83.3% de los pacientes con clinodactilia (10)y 16.7% no afectados (2). 
Un 8.3% de los pacientes con sindactilia (1) y un 91.7% pacientes no afectados (11). Un 
16.7% con braquidactilia (2) y un 83.3% no afectados (10). Un 75% de los pacientes 
con quinto dedo de la mano corto o curvo (9) y un 25% no afectados (3). 
 
 
 
 
 
 
 
 
Fuente: Tabla No. 6 
Fuente: Tabla No. 5 
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De las afectaciones a piel se encontró un 33.3% de los pacientes con manchas café con 
leche en la piel (4)y un 66.7% no afectados (8); un 75% pacientes con hiperhidrosis 
(9)yun 25%sin esta afectación (3). 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Fuente: Tabla No. 7 
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A los 12 pacientes se le estudió para ver afectación a corazón y se encontró: un 25% de 
los pacientes con comunicación interventricular (3). Un 16.7% de los pacientes con 
prolapso mitral (2). Un 8.3% para pacientes con afectación aortica (1) y un 8.3% para 
pacientes con insuficiencia pulmonar leve (1). 
 
A nivelrenal se encontró diferentes afectaciones, un 8.3% de los pacientes con agenesia 
renal (1) y un 16.2% de los pacientes con pielectasia renal (2). 
 
 
 
 
 
 
Fuente: Tabla No. 9 
Fuente: Tabla No. 8 
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Con respecto a las alteraciones motoras afectadas se encontróun 41.7% de los pacientes 
tienen disartria (5) y un 58.3% no están afectados (7); un 25% de los pacientes con 
hipotonía muscular (3)y un 75% no afectados (9); un 33.3%con dificultad para masticar 
(4)  y un 66.7% no afectados (8). 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Fuente: Tabla No. 10 
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Discusión 
El síndrome de Russell Silver es una enfermedad genética rara, con rasgos fenotípicos 
propios que contribuyen a facilitar su diagnósticoclínico.Los objetivos de este trabajo 
como ya se ha mencionado previamente se basan en realizar la caracterización clínica 
del SRS con la finalidad de ver como a través de la clínica puede realizarse el 
diagnostico certero precoz. 
Al realizar análisis de los datos recolectados se encontró que el estudio demuestra que 
no hay preferencia sexual ya que afecta igual a ambos sexos con relación 1:1 según 
género al igual que se describe en el estudio del 2011 a través de un caso clínico en 
Bolivia por Dr. Jhony Pérez Valverde y Carla Córdova Arce. 
Acorde a los grupos pediátricos en sus respectivos periodos del desarrollo no hay 
prevalencia del diagnostico durante la primera infancia (lactante y preescolar) como se 
ha descrito en los diversos artículos publicados en Venezuela ya que los niños mayores 
y los adultos no muestran rasgos típicos tan claramente como los bebes o niños 
pequeños. Se obtuvo un mayor porcentaje en el periodo escolar sin embargo puede 
deberse a que el menor porcentaje de la población estudiada corresponden a lactantes y 
preescolares. 
Aunque hay muy poca literatura sobre el papel que desempeña el origen o procedencia 
del paciente con SRS, según las fuentes de información revisadas no existe un riesgo de 
presentación del síndrome que sea relacionado a la procedencia del paciente, por lo que 
afecta igual a los pacientes de la zona rural como urbana lo cual concuerda con los 
resultados obtenidos, siendo 50% para ambas procedencias. 
En este estudio se encontró como principal característica pacientes con talla baja, siendo 
ésta presente en un 91.7%; dato que coincide con Keneth Lyons Jones en su libro 
“Smith, Patrones reconocibles de malformaciones humanas” y los casos clínicos ya 
publicados a nivel internacional ya previamente citados donde aunque no especifican el 
porcentaje de presentación hacen énfasis en la alta prevalencia de la misma en los 
pacientes. 
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Se reportó un alto porcentaje de presentación de asimetría corporal. La asimetría 
corporal de parte o de un hemicuerpo resulta en ocasiones difícil apreciarla al 
nacimiento pero posteriormente la manifiestan el 65%-80% según datos de Gorlin y 
Cols, esta asimetría es considerada mas como una hemihipertrofia que como hemi 
atrofia según Tanner. Sin embargo existen formas incompletas en las que puede faltar la 
asimetría o ser poco evidente aproximadamente en un 21-24% según la publicación de 
Marks, Silver 1964. 
Seencontró que coinciden en un altoporcentaje la presentación clínica de boca pequeña, 
barbilla puntiaguda y pequeña, clinodactilia, a su vez también la presencia de pacientes 
con quinto dedo de la mano corto y curvo, e hiperhidrosis en comparación con el 
estudio de Gorlin  con un porcentaje de presentación del 75% y del 52% para la 
incurvación del quinto dedo y el exceso de sudoración respectivamente. Por lo que hay 
una afectación ósea significativa y alteraciones endocrinológicas asociadas al síndrome 
que pueden ser distinguidas fácilmente. 
Los rasgos fenotípicos ocasionales descritas en los textos de investigación son también 
ocasionales en los resultados de este estudio por tanto se puede decir que este síndrome 
presenta rasgos clínicos mayores y menores. 
Se obtuvo un menor porcentaje de las características menores en comparación con las 
mayores las cuales son cara triangular y comisuras labiales hacia abajo,cara pequeña y 
dientes inclinados o volteados; estas características clínicas encontradas pueden 
compararse con el patrón clínico que describió Russell en 1964 en una población de 
cinco pacientes similares con alteraciones faciales de cara pequeña, boca de labios finos 
con comisuras hacia abajo, actualmente publicado en la Gaceta Medica espirituana 
2012. 
Se registró un porcentaje de 41.7% para pubertad precoz correspondiente a los 12 
pacientes en su totalidad. Los parámetros clínicos evaluados fueron el desarrollo de 
caracteres sexuales secundarios lo cual no se podría valorar en pacientes en período de 
lactancia y preescolar (desarrollo mamario en niñas y vello púbico y crecimiento 
testicular en los niños). Silver en sus publicaciones de 1990 insiste en que la pubertad es 
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más frecuentemente adelantada en niñas que en niños lo cual coincide con el porcentaje 
obtenido ya que el 41.7% corresponden a 5 pacientes de los cuales 3 son del sexo 
femenino.La precocidad puberal origina problemas psicológicos tanto a los niños como 
a sus padres además de la preocupación de potenciales abusos sexuales. 
Aunque el fenotipo de la frente prominente es una de las características físicas más 
comunes en la literatura descrita por Keneth, se encontró apenasun bajo porcentaje la de 
la población de estudio. 
Las manchas café con leche y Micrognatia, que son características más comunes según 
Keneth y según Russel y Silver representan apenas un 33.3% en comparación con el 
estudio de Gorlin en un seminario pediátrico las manchas de color café con leche claro 
correspondían a un 45% siendo estas  de bordes definidos y no elevadas. 
Únicamente un paciente de toda la población de estudio presento esclera azulada 
característica que según los artículos de revisión generalmente se encuentra únicamente 
en la primera infancia, es decir períodos del lactante y preescolar. En este caso fueron 
evaluados los 12 pacientes sin excluir su período del desarrollo. 
 Dentro de los rasgos clínicos menos frecuentes descritos por Keneth, hay concordancia 
con los resultados obtenidos que corresponden a las siguientes características clínicas: 
macrocefalia relativa ausente en un alto porcentaje; Braquidactilia presente y sindactilia 
únicamente un caso. 
El SRS tiene afectación a órganos y sistemas específicos ya que con mayor frecuencia 
se presentan a  nivel cardíaco y renal. Sin embargo la literatura es muy pobre con 
respecto a qué tipo de afectación cardiaca podría presentar el paciente;posiblemente esto 
se ha debido a la falta de estudios de investigación. No se encuentra un porcentaje que 
representa su riesgo de presentación. En el estudio realizado mediantes exámenes 
radiológicos complementarios siendo ultrasonido renal y ecocardiograma se logró 
realizar una distinción del tipo de patología. Conociendo exactamente el tipo de 
afectación tanto cardíaca o renal se podría hablar de un pronóstico del paciente a corto, 
mediano o largo plazo. Dentro de los datos obtenidos se encontró que 3 pacientes de 
toda la población de estudio padecen cardiopatía tipo Comunicación interventricular que 
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en menores casos se encontró prolapso mitral y en un caso para estenosis aortica e 
insuficiencia pulmonar leve. Se considera que en una población de estudio mayor se 
podría distinguir en realidad cual es la patología cardiaca más común en un paciente con 
este síndrome. 
Keneth refiere como anomalías ocasionales los trastornos renales como riñón en 
herradura y válvulas ureterales posteriores, sin embargo  en este estudio no se encontró 
ningún paciente con este tipo de afectación renal, únicamente  se encontró un caso para  
pielectasia renal; y uno para la patología tipo agenesia renal.  
En cuanto a la afectación motora, Keneth refiere que en la infancia los pacientes tienden 
a presentar debilidad, dificultad para la alimentación y lentitud en el progreso motor. La 
discapacidad motora produce fallos en el lenguaje del niño ya que le cuesta articular 
palabras. Aproximadamente un tercio puede cursar con una dificultad de aprendizaje 
asociada al SRS  la cual suele ser leve según Silver y Gorin  
Con respecto a las alteraciones motores afectadas hay presencia de disartria en menos 
de la mitad de la población de estudio, y aun en menos casos se presento la hipotonía 
muscular y la dificultad para masticar, sin distinción de acuerdo al período de desarrollo 
de cada paciente. La dificultad de aprendizaje no fue valorada clínicamente sino por 
antecedentes mencionados por familiares quienes refirieron en general que sus hijos 
tienen un buen desarrollo a nivel escolar, algunos con ciertas limitaciones en cuanto a la 
escritura y la lectura. Aunque no se pudo conocer con exactitud si los pacientes 
escolares padecieron de estas afectaciones se podría realizar un seguimiento de los 
lactantes y nuevos casos estudiados. 
La combinación de los antecedentes del paciente en conjunto con sus manifestaciones 
clínicas fenotípicas conllevan a realizar el diagnostico en cualquier período de 
desarrollo y crecimiento,  
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Conclusiones  
1. Las características socio demográficas de cada individuo no están relacionadas 
con la presentación del síndrome. 
2. Boca pequeña, barbilla pequeña y puntiaguda y comisuras labiales hacia abajo es 
la facie característica del Síndrome Russell Silver. 
3. Talla baja y asimetría corporal son características clínicas principales y de mayor 
frecuencia. 
4. Macrocefalia relativa, sindactilia y braquidactilia son rasgos clínicos menores 
del Síndrome. 
5. Clinodactilia y quinto dedo de la mano corto y curvo son los rasgos fenotípicos 
óseos más frecuentes. 
6. Comunicación interventricular y prolapso mitral leve son las principales 
afectaciones cardíacas.  
7. Pielectasia renal y agenesia renal son las afectaciones renales encontradas.  
8. El síndrome Russell Silver produce afectación motora principalmente en el 
desarrollo del lenguaje del paciente produciendo una afectación intelectual. 
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Recomendaciones 
1. Entrenar al personal de salud con conocimientos sobre esta patología incluyendo sus 
estudios diagnósticos prenatales y postnatales. 
2. Referir a los pacientes atendidos con características clínicas compatibles con el 
síndrome en especial pacientes pediátricos con retraso en su período de desarrollo a los 
diferentes centros de atención para una mejor atención por las especialidades 
correspondientes. 
3. Desarrollar un esquema de atención integral de los pacientes con diagnóstico 
confirmado con el propósito de mejorar la calidad de vida, tanto en el ámbito salud, 
como en el ámbito social y psicológico.   
4. Crear una base de datos específica para cada síndrome genético. 
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 Tabla No.1.  
Características Demográficas de los pacientes con Russell Silver en el 
Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera.  
2010-2013 
Edad Frecuencia Porcentaje 
Lactante 3 25% 
Preescolar 1 8,30% 
Escolar 7 58,30% 
Adolescencia Temprana 
1 8,30% 
Procedencia   
Rural 6 50% 
Urbana 6 50% 
Sexo   
Hombre 6 50% 
Mujer 6 50% 
n=12  
Fuente: Expediente Clínico. 
Fuente: Tabla No.1 
~ 44 ~ 
 
 
 
 
Fuente: Tabla No.1 
Fuente: Tabla No.1 
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Tabla No. 2 
Pacientes portadores del Síndrome Russell Silver con talla baja en el Hospital Infantil 
Manuel de Jesús Rivera. 2010-2013 
  Frecuencia Porcentaje 
Pacientes con talla baja 11 91,7% 
Pacientes sin talla baja 1 8,3% 
Total 12 100% 
Fuente: Encuesta observacional de los pacientes con Síndrome Russell Silver. Hospital 
Infantil Manuel de Jesús Rivera. 2010-2013 
Tabla No.3 
 Pacientes portadores del Síndrome Russell Silver con asimetría corporal en el Hospital Infantil 
Manuel de Jesús Rivera. 
 2010-2013 
  Frecuencia Porcentaje 
Pacientes con asimetría corporal 9 75% 
Pacientes sin asimetría corporal  3 25% 
Total 12 100% 
Fuente: Encuesta observacional de los pacientes con Síndrome Russell Silver. Hospital Infantil 
Manuel de Jesús Rivera. 2010-2013 
Tabla No.4 
 Pacientes portadores del Síndrome Russell Silver con pubertad precoz en el Hospital Infantil 
Manuel de Jesús Rivera. 2010-2013 
  Frecuencia Porcentaje 
Pacientes con Pubertad Precoz 
5 41,7% 
Pacientes sin Pubertad Precoz  
7 58,3% 
Total 
12 100% 
Fuente: Encuesta observacional a pacientes con Síndrome Russell Silver. Hospital Infantil Manuel de 
Jesús Rivera. 2010-2013 
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Tabla. No. 5 
Características craneofaciales de los pacientes con Síndrome Russell Silver en el 
Hospital Manuel de Jesús Rivera. 2010-2013. 
Característica Frecuencia Porcentaje 
Macrocefalia relativa 3 25% 
Frente prominente 5 41,7% 
Cara pequeña 7 58,3% 
Cara triangular  8 66,7% 
Esclera azulada 1 8,3% 
Boca pequeña 10 83,3% 
Comisuras bucales hacia abajo 8 66,7% 
Micrognatia 4 33,3% 
Barbilla pequeña y puntiaguda 10 83,3% 
Afectación dentaria  6 50% 
n=12  
Fuente: Encuesta observacional a pacientes con Síndrome Russel Silver. Hospital 
Infantil Manuel de Jesús Rivera. 2010-2013 
Tabla No. 6 
Malformaciones congénitas en las extremidades en los pacientes con Síndrome Russell Silver 
en el Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera. 2010-2013 
Malformación Frecuencia Porcentaje 
Braquidactilia 2 16,7% 
Sindactilia 1 8,3% 
Clinodactilia 10 83,3% 
5to dedo de la mano corto o curvo 9 75% 
n= 12 
Fuente: Encuesta observacional a pacientes con Síndrome Russell Silver. Hospital Infantil 
Manuel de Jesús Rivera. 2010-2013 
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Tabla No. 7  
Pacientes con Síndrome Russell Silver con afectación en piel en el Hospital Infantil Manuel de 
Jesús Rivera. 2010-2013 
Afectación Frecuencia Porcentaje 
Manchas café con leche 4 33,3% 
Hiperhidrosis 9 75% 
n=12  
Fuente: Encuesta observacional a pacientes con Síndrome Russell Silver. Hospital Infantil Manuel 
de Jesús Rivera. 2010-2013 
Tabla No. 8  
Afectaciones cardiacas en los pacientes con Síndrome Russell Silver en el Hospital 
Infantil Manuel de Jesús Rivera. 2010-2013 
Afectación Frecuencia Porcentaje 
Comunicación Interventricular 3 25% 
Prolapso Mitral 2 16,70% 
Estenosis aortica 1 8,30% 
Insuficiencia pulmonar  1 8,30% 
n=12 
Fuente: Expediente Clínico  
Tabla No. 9  
Afectaciones renales en los pacientes con Síndrome Russell Silver en el Hospital 
Infantil Manuel de Jesús Rivera. 2010-2013 
Afectación  Frecuencia Porcentaje 
Agenesia renal 1 8,30% 
Pielectasia renal 2 16,70% 
n=12 
Fuente: Expediente Clínico  
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Tabla No. 10  
Afectaciones motoras en los pacientes con Síndrome Russell Silver en el Hospital 
Infantil Manuel de Jesús Rivera. 2010-2013 
Afectación Frecuencia Porcentaje 
Disartria 5 41,70% 
Hipotonía Muscular 
3 25% 
Dificultad para masticar 
4 33,30% 
n=12 
Fuente: Encuesta observacional a pacientes con Síndrome Russell Silver. Hospital 
Infantil Manuel de Jesús Rivera. 2010-2013 
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UNIVERSIDAD AMERICANA 
FACULTAD DE MEDICINA  
Caracterización clínica de los pacientes con el Síndrome de Russell Silver. 
Atendidos en la consulta de Genética del Hospital Infantil Manuel  de 
Jesús Rivera. 
2010- 2013 
Encuesta Observacional al paciente 
I.Marque con una X según la casilla que corresponda para cada aspecto 
implicado.  
Código del paciente._______   
Procedencia:    urbana /__/   Rural /__/ 
Sexo:  Hombre /___/    Mujer /___/ 
 
Edad- periodo del desarrollo 
Lactante/___/ Preescolar/__/ Escolar/__/   adolescencia 
temprana /__/  
 
Examen Físico  
A continuación, marque con una X el aspecto físico correspondiente para 
el paciente.  
Talla Baja                                                                         Si/__/            No/__/ 
Asimetría corporal     Si/__/  No/__/ 
Pubertad precoz                                                            Si /__/           No/__/ 
Cara pequeña      Si/__/     No/__/ 
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Cara triangular      Si/__/ No/__/  
Barbilla pequeña y puntiaguda                                   Si/__/           No/__/ 
Frontal prominente     Si/__/  No/__/ 
Esclera azulada      Si/__/ No/__/ 
Boca pequeña                                                                Si/__/            No/__/ 
Comisuras bucales dirigidas hacia abajo                   Si/__/           No/__/ 
Micrognatia                                                                    Si/__/           No/__/ 
Dientes volteados                                                          Si/__/           No/__/ 
Dientes inclinados                                                         Si/__/           No/__/ 
Malformaciones completas dentales                         Si/__/          No/__/ 
Sindactilia                                                                        Si/__/          No/__/ 
Clinodactilia                                                                    Si/__/          No/__/ 
Braquidactilia                                                                  Si/__/          No/__/ 
Quinto dedo de la mano curvo o corto                      Si/__/          No/__/ 
Manchas café con leche     Si/__/ No/__/  
Hiperhidrosis      Si/__/ No/__/ 
Macrocefalia relativa                                                   Si/__/            No/__/ 
 
Alteraciones motoras 
 
-Disartria                                                                     Presente__ Ausente__ 
 
-Hipotonía muscular                                                 Presente__ Ausente__ 
 
-Dificultad para la masticación                               Presente__ Ausente__ 
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UNIVERSIDAD AMERICANA 
FACULTAD DE MEDICINA  
Caracterización clínica de los pacientes con el Síndrome de Russell Silver. 
Atendidos en la consulta de Genética del Hospital Infantil Manuel  de 
Jesús Rivera. 
2010- 2013 
Ficha de recolección de datos en el Expediente Clínico  
 
Trastornos de órganos afectados.  
Afectación cardiaca  
-Comunicación interventricular                             Presente __  Ausente__ 
-Prolapso mitral leve                                                Presente __ Ausente__ 
-Estenosis aortica                                                      Presente__ Ausente__ 
-Insuficiencia pulmonar leve                                  Presente __ Ausente __ 
 
Afectación Renal 
 -Riñón en herradura                                                Presente__   Ausente__ 
-Hipoplasia renal                                                       Presente__  Ausente__ 
-Válvulas uretrales posteriores                              Presente__  Ausente__ 
-Hidronefrosis                                Presente__  Ausente__ 
-Agenesia renal                                                         Presente__ Ausente__ 
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CONSENTIMIENTO INFORMADO PARA PARTICIPANTES DEL ESTUDIO 
El propósito de esta ficha de consentimiento es proveer a los tutores inmediatos de los 
pacientes (infantes) en esta  investigación  una clara explicación de la naturaleza de la 
misma, así como de su rol en ella como participantes. 
La presente investigación es conducida por Brs. Gladys María Arguello Fletes e Indira 
del Rosario Balladares Aguilar, cuyo propósito es caracterizar a los pacientes con 
Síndrome Russell Silver atendidos en la consulta de Genética en el Hospital Infantil 
Manuel de Jesús Rivera, en el periodo del 2010 al 2013. Si usted accede a participar en 
este estudio, se le pedirá completar una encuesta. Esto tomará pocos minutos de su 
tiempo. La participación es este estudio es estrictamente voluntaria. La información que 
se recoja será confidencial y no se usará para ningún otro propósito fuera de los de esta 
investigación. 
 Si tiene alguna duda sobre este estudio, puede hacer preguntas en cualquier 
momento durante el llenado de la encuesta. Igualmente, puede rehusar al llenado de la 
misma si usted lo desea. Si alguna de las preguntas durante la encuesta le parecen 
incómodas, tiene usted el derecho de hacérselo saber al investigador o de no 
responderlas.  
Desde ya le agradecemos su participación.  
Yo como tutor inmediato del niño/a: ______________________________  
acepto participación de en esta investigación, conducida por Gerald Vásquez – Carlos 
García.  He sido informado/a de que la meta de este estudio es caracterizar clínicamente 
a los pacientes con Síndrome Russell Silver atendidos en la consulta de genética en el 
Hospital Infantil Manuel de Jesús Rivera. Reconozco que la información que yo provea 
en esta encuesta es estrictamente confidencial y no será usada para ningún otro 
propósito fuera de los de este estudio sin mi consentimiento. He sido informada de que 
puedo hacer preguntas sobre la encuesta y que en cualquier momento puedo rehusar al 
llenado de la misma cuando así lo decida, sin que esto acarree perjuicio alguno para mi 
hijo/a. Entiendo que una copia de esta ficha de consentimiento me será entregada. 
__________________                                                _____________________ 
    Lugar y fecha                                                           Iníciales del Nombre 
